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• El	  Síndrome	  de	  Down	  (SD)	  es	  la	  alteración	  
cromosómica	  mas	  frecuente	  en	  la	  especie	  
humana.	  
• Descrito	  inicialmente	  por	  Jhon	  Langdon	  
Haydon	  Down	  	  en	  1866	  –	  Surrey	  (Inglaterra)	  
• 1959:	  Lejeune	  –	  Gutrier	  –	  Turpin:	  
Demuestran	  presencia	  anormal	  de	  47	  
cromosomas	  en	  pacientes	  con	  SD	  
• Es	  una	  de	  las	  pocas	  aneuploidías	  
compaJbles	  con	  sobrevida	  posnatal	  
• Se	  presenta	  aproximadamente	  en	  1	  de	  




Sir	  Jhon	  Langdon	  Down	  
	  Sommer,	  CA.	  and	  Henrique-­‐Silva,	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  Trisomy	  21	  and	  Down	  syndrome	  -­‐	  A	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  review.	  	  	  Braz.	  J.	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Generalidades	  
• Se	  origina	  por	  una	  alteración	  en	  
la	  división	  celular	  durante	  la	  
gametogénesis,	  lo	  que	  genera	  la	  
presencia	  de	  un	  cromosoma	  21	  
adicional	  (90%	  relacionados	  con	  
cromosoma	  materno	  adicional)	  
• No	  disyunción	  (95%)	  
• Tras	  locación	  (3%)	  
• Mosaicismo	  (2%)	  
• Factor	  de	  riesgo:	  Edad	  materna	  
Fuente:	  h`p://missmsoledad.ﬁles.wordpress.com/2008/06/gametogenesis.jpg	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Puntos	  de	  No	  disyunción	  durante	  la	  meiosis	  de	  la	  gametogénesis	  
Generalidades	  
• Se	  caracteriza	  por	  la	  presencia	  de	  	  discapacidad	  cogniJva	  
• Se	  asocia	  a	  mas	  de	  80	  caracterísJcas	  clínicas	  	  entre	  las	  que	  
sobresalen:	  
• Enfermedad	  Cardiaca	  Congénita	  
• Atresia	  duodenal	  
• Ano	  imperforado	  
• Enfermedad	  de	  Hirshprung	  
• Hipotonía	  muscular	  
• Deﬁciencias	  inmunes	  
• Mayor	  riesgo	  de	  leucemia	  infanJl	  
• Inicio	  temprano	  de	  enfermedad	  de	  Alzheimer	  
• La	  severidad	  del	  compromiso	  fenoipico	  es	  altamente	  variable	  
entre	  individuos	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PRINCIPALES	  CARACTERISITCAS	  FENOTIPICAS	  DE	  LA	  TRISOMIA	  21	  








ANOMALIAS	  TRACTO	  URINARIO	  
Defectos	  Congénitos	  
Mayores	   Menores	  
Sistema	  Nervioso	  Central	  
Sistema	  Circulatorio	  	  
Aparato	  digesPvo	  
Aparato	  respiratorio	  
Aparto	  urinario	  y	  genitales	  externos	  
Pared	  anterior	  del	  cuerpo	  
Malformaciones	  Oseas	  
Alteraciones	  primariamente	  
cosméPcas	  que	  no	  generan	  una	  
repercusión	  anatómica	  o	  
funcional	  que	  comprometa	  la	  
expectaPva	  de	  vida	  del	  paciente	  
EN	  PACIENTES	  CON	  SINDROME	  DE	  DOWN	  
Desordenes	  Cardiovascular s	  
Defecto 	  septales	  atrio	  ventriculares	  
Hipertensión	  pulmonar	  primaria	  
Trastornos	  gastrointesPnales	  
At esia	  esofágica	  
Estenosis	  pilórica	  
Atresia	  /	  estenosis	  duod nal	  
Alteraciones	  genitourinarias	  
Defectos	  que	  si	  no	  son	  
corregidos	  comprometen	  el	  
funcionamiento	  corporal	  o	  
reducen	  la	  expectaPva	  de	  vida	  
Aviña	  FJA	  y	  cols.	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  congénitas	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Requiere	  manejo	  especializado	  -­‐	  Integral	  
Intervención	  oportuna	  mejora	  la	  sobrevida	  y	  reduce	  Jempos	  de	  	  implementación	  de	  
programas	  asistencia	  	  
h`p://noahsdad.com/wp-­‐content/uploads/2011/08/EKG-­‐down-­‐syndrome-­‐640x358.jpg	  
La	  Corporación	  Síndrome	  de	  Down	  es	  una	  
organización	  de	  padres	  de	  familia	  de	  niños,	  jóvenes	  y	  
adultos	  con	  Síndrome	  de	  Down,	  cuya	  misión	  es	  mejorar	  
la	  calidad	  de	  vida	  de	  las	  personas	  con	  Síndrome	  de	  
Down	  y	  de	  sus	  familias,	  mediante	  la	  prestación	  de	  
servicios	  y	  programas	  que	  respondan	  a	  sus	  fortalezas	  y	  
necesidades,	  buscando	  el	  desarrollo	  de	  sus	  habilidades,	  
su	  parJcipación	  en	  	  la	  sociedad	  y	  el	  reconocimiento	  de	  
sus	  derechos.	  
JusPﬁcación	  
• La	  presencia	  de	  trisomía	  21	  se	  asocia	  a	  un	  mayor	  riesgo	  de	  
presentar	  defectos	  congénitos	  como	  cardiopaias	  	  y	  
trastornos	  orgánicos.	  
• La	  detección	  y	  corrección	  oportuna	  de	  estos	  defectos	  puede	  
aumentar	  la	  expectaJva	  de	  vida	  de	  los	  pacientes	  con	  SD	  y	  a	  
su	  vez	  evitar	  problemas	  en	  el	  desarrollo.	  
• Se	  desconoce	  el	  comportamiento	  de	  los	  defectos	  
congénitos	  asociados	  al	  SD	  en	  la	  población	  colombiana	  
afectada	  por	  esta	  condición.	  
Pregunta	  de	  invesPgación	  
¿Cuáles	  son	  las	  cardiopaMas	  congénitas	  más	  
frecuentemente	  diagnosNcadas	  en	  los	  pacientes	  con	  
diagnosNco	  carioMpico	  de	  trisomía	  21	  que	  asisten	  a	  
un	  centro	  terapéuNco	  especializado	  en	  Síndrome	  de	  
Down	  en	  Bogotá?	  
Preguntas	  Secundarias	  
• ¿Cuáles	  malformaciones	  cardiacas	  son	  las	  más	  
frecuentemente	  idenJﬁcadas?	  
• ¿Es	  la	  edad	  materna	  un	  factor	  de	  riesgo	  para	  
síndrome	  de	  Down	  en	  la	  población	  evaluada?	  
• ¿Hay	  alguna	  relación	  entre	  las	  alteraciones	  
carioipicas	  registradas	  y	  los	  defectos	  cardiacos	  
congénitos	  idenJﬁcados?	  
Establecer	  la	  prevalencia	  de	  cardiopaias	  congénitas	  
y	  describir	  los	  Jpos	  de	  defectos	  cardiacos	  
idenJﬁcados	  en	  los	  pacientes	  con	  diagnosJco	  
carioipico	  de	  trisomía	  21	  que	  asisten	  a	  una	  
insJtución	  de	  la	  ciudad	  de	  Bogotá	  especializada	  en	  
atención	  de	  pacientes	  con	  síndrome	  de	  Down.	  
ObjePvo	  General	  
ObjePvos	  Especíﬁcos	  
Caracterizar	  socio-­‐demográﬁcamente	  la	  población	  estudiada.	  
Establecer	  la	  proporción	  de	  diagnósJco	  prenatal	  e	  idenJﬁcar	  las	  
caracterísJcas	  perinatales	  de	  los	  pacientes	  con	  Síndrome	  de	  
Down.	  	  
Describir	  las	  caracterísJcas	  carioipicas	  de	  la	  población	  
evaluada	  
Describir	  los	  Jpos	  y	  frecuencias	  de	  las	  cardiopaias	  congénitas	  
idenJﬁcadas	  y	  su	  distribución	  por	  genero	  
Explorar	  las	  relaciones	  existentes	  entre	  los	  factores	  de	  riesgo	  
para	  T21	  y	  los	  diferentes	  Jpos	  de	  cardiopaias	  idenJﬁcadas	  
Metodología	  
Tipo	  de	  estudio:	  DescripJvo	  RetrospecJvo	  
Sujetos	  de	  observación:	  	  
Pacientes	  con	  diagnosJco	  de	  Síndrome	  de	  Down	  
Unidad	  de	  análisis:	  	  
Cada	  paciente	  
Fuente	  de	  información:	  	  
Registros	  de	  atención	  e	  historia	  clínica	  	  
Tamaño	  de	  muestra:	  Universo	  de	  sujetos	  de	  la	  
corporación	  –	  Estudio	  Poblacional	  –	  n	  =	  330*	  
GESTACION	   NACIMIENTO	   INGRESO	  A	  CORPORACION	  







Relación	  entre	  estos	  factores	  
Metodología	  
Criterios	  de	  inclusión:	  	  
• Pacientes	  que	  asisten	  a	  la	  Corporación	  Síndrome	  
de	  Down	  y	  que	  Jenen	  diagnosJco	  carioipico	  de	  
Trisomía	  21	  
• ConsenJmiento	  Informado	  
Criterio	  de	  exclusión:	  	  
• Ausencia	  de	  registros	  de	  historia	  clínica	  
• Voluntad	  de	  padres	  o	  acudientes	  de	  no	  incluir	  a	  
su	  hijo	  en	  el	  estudio	  
Metodología	  –	  Criterios	  Inclusión	  
Población	  de	  referencia:	  














las	  	  cardiopaPas	  
IdenPﬁcación	  de	  
potenciales	  factores	  
asociados	  al	  Dx	  









Edad	  de	  los	  padres	  
#	  de	  Gestacion	  
DiagnosJco	  prenatal	  
Edad	  Gestacional	  
Tipo	  de	  nacimiento	  
Posnatales	  
Peso	  
Talla	  -­‐	  PC	  
Apgar	  




Otros	  defectos	  (GI	  –	  GU)	  
TIPO	  Y	  PRESENCIA	  
CARDIOPATIAS	  
CONGENITAS	  
Metodología	  -­‐	  Instrumento	  
• Herramienta	  para	  la	  recolección	  de	  datos:	  
• Formato	  con	  la	  información	  de	  las	  variables	  consideradas	  en	  
el	  estudio,	  aplicado	  directamente	  por	  los	  invesJgadores	  
durante	  el	  trabajo	  de	  campo	  
• Control	  de	  sesgos	  
• Información:	  Se	  estandarizó	  el	  diligenciamiento	  del	  
instrumento	  por	  parte	  de	  los	  invesJgadores.	  
No	  se	  puede	  controlar	  la	  calidad	  del	  dato	  registrado	  en	  la	  
historia	  clínica	  
• Memoria:	  No	  controlable	  (en	  el	  registro	  de	  hc)	  
• Selección:	  Diacil	  control:	  Se	  esperaba	  trabajar	  con	  toda	  la	  
población	  pero	  solo	  se	  incluyó	  en	  el	  estudio	  a	  los	  pacientes	  
sobre	  los	  que	  se	  obtuvo	  consenJmiento	  informado	  .	  
Metodología	  -­‐	  Plan	  de	  análisis	  
Análisis	  descripJvo	  univariado	  –	  Medidas	  Tendencia	  Central:	  
	  CaracterísJcas	  demográﬁcas	  :	  
	   	  Familia	  	  -­‐	  	  Padres	  -­‐	  Pacientes	  
	   	  Edad	  
	  Proporcion	  de	  diagnosJco	  prenatal	  
	  Proporción	  y	  caracterización	  de	  cardiopaias	  según	  
	  Jpo	  
	  Descripcion	  según	  genero	  
Análisis	  de	  correspondencias	  para	  idenJﬁcar	  relación	  entre	  
variables	  
Consideraciones	  éPcas	  
Solicitud	  de	  autorización	  para	  consulta	  de	  historias	  	  
ConsenJmiento	  informado	  
Revisión	  de	  historias	  en	  la	  insJtución	  
Conﬁdencialidad	  en	  el	  manejo	  de	  la	  información	  
InvesJgación	  de	  riesgo	  mínimo	  de	  acuerdo	  a	  resolución	  
8430	  de	  1993	  –	  Registros	  documentales	  
Ausencia	  de	  conﬂictos	  de	  interés	  por	  parte	  de	  los	  
invesJgadores	  
No	  se	  realizó	  ninguna	  intervención	  sobre	  los	  pacientes	  
Población	  de	  referencia:	  Pacientes	  que	  asisten	  a	  
Corporación	  Síndrome	  de	  Down	  	  
n	  =	  330	  
Historias	  revisadas	  
n	  =	  163	  
Historias	  incluidas	  para	  el	  análisis	  de	  
información	  
n	  =	  157	  
Historias	  excluidas	  por	  información	  
insuﬁciente	  
n	  =	  6	  
Historias	  no	  evaluadas	  
n	  =	  167	  
No	  se	  obtuvo	  respuesta	  
n	  =	  145	  
Se	  obtuvo	  respuesta	  
n	  =	  185	  
Respuesta	  a	  consenPmiento	  informado	  
Si	  autorizan	  
n	  =	  163	  
No	  autorizan	  





Se	  evaluó	  un	  total	  de	  
163	  pacientes.	  	  








































Distribución	  de	  la	  edad	  de	  los	  padres	  al	  momento	  del	  
nacimiento	  del	  hijo	  con	  Sindrome	  de	  Down	  (grupos	  
quinquenales)	  








Total	   %	  del	  
total	  
12	  a	  14	   4	   3	   7	   4,4	  
20	  a	  25	   8	   2	   10	   6,4	  
32	  -­‐33	   0	   2	   2	   1,3	  
Total	   12	   7	   19	   12,1	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CaracterísPcas	   del	  
defecto	   cardiaco	  
congénito	  
Mujeres	   Hombres	   Total	  
n	   %	   n	   %	  
Defecto	  único	   19	   18,4	   34	   32,4	   53	  
Defecto	  múlPple	   21	   20,4	   29	   28,1	   50	  
Total	   40	   38,8	   63	   60,5	   103	  
Resultados	  
Resultados	  
Número	  de	  pacientes	  con	  SD	  evaluados	   157	  
Prevalencia	  Cardiopa^a	   103	  (65,6%)	   	  %	  por	  grupo	  
Defecto	  aislado	  
53	  (51,4%)	  
CIA	   15	  (14,5%)	   28,3%	  
CIV	   9	  (8,7%)	   16,9%	  
DAP	   27	  (26,2%)	   50,9%	  
CAV	   0	  	  (0%)	   0%	  
Otra	   2	  (1,9%)	   3,7%	  
Defecto	  múlPple	  
50	  (48,5%)	  
CIA+DAP	   11	  (10,6%)	   22%	  
CIV+DAP	   8	  (7,7%)	   16%	  
CAV+DAP	   5	  (4,8%)	   10%	  
CIA+CIV	   19	  (18,4%)	   38%	  
Otra	   7	  (6,7%)	   14%	  
Resultados	  
Discusión	  
• Datos	  obtenidos	  de	  una	  población	  especiﬁca	  de	  un	  centro	  
integral	  de	  atención	  y	  referencia	  de	  pacientes	  con	  Síndrome	  
de	  Down	  (SD),	  de	  la	  ciudad	  de	  Bogota	  
• Diycil	  extrapolación	  a	  población	  general.	  
• Registros	  de	  historias	  clínicas.	  
• No	  se	  disponía	  de	  información	  completa	  en	  el	  100%	  de	  
las	  historias.	  
• Realza	  el	  persistente	  desconocimiento.	  
Discusión	  
Se	  idenJﬁcó	  una	  baja	  proporción	  de	  diagnósJco	  prenatal,	  la	  
cual	  	  es	  facJble	  que	  pueda	  deberse	  a	  que	  no	  se	  dispone	  de	  
programas	  especíﬁcos	  para	  la	  detección	  prenatal.	  
Discusión	  
CardiopaPas	  Congénitas	  
• Proporción	  similar	  entre	  defectos	  únicos	  y	  múlJples.	  	  
• DAP	  es	  el	  defecto	  más	  frecuente.	  	  
• CIA	  +	  CIV	  combinación	  más	  frecuente.	  
• Picos	  diagnósJcos	  de	  Cardiopaias:	  
• Antes	  de	  la	  primera	  semana:	  compromiso	  
hemodinámico.	  
• Después	  del	  1°	  mes:	  concordancia	  ﬁsiológica	  con	  cierres	  
de	  estructuras	  anatómicas.	  	  
• CarioJpo:	  Trisomía	  libre	  es	  la	  forma	  más	  frecuente	  de	  
presentación	  (concordante	  con	  literatura	  mundial).	  
Discusión	  
Las	  frecuencias	  de	  malformaciones	  cardiacas	  congénitas	  
(CHD)	  en	  nuestra	  población	  	  fue	  del	  65.6%,	  cifra	  que	  esta	  
dentro	  de	  las	  descripciones	  de	  países	  Americanos,	  tal	  como	  
se	  muestra	  en	  el	  estudio	  realizado	  por	  Bertelli	  en	  la	  
población	  brasileña	  	  (CHD	  en	  56,5%	  de	  los	  casos	  de	  
pacientes	  con	  SD)	  (20),	  	  por	  De	  Rubens	  en	  México	  (CHD	  en	  
58%	  de	  los	  casos	  con	  SD)	  y	  de	  Vida	  en	  Guatemala	  (54,1%	  de	  
los	  casos	  de	  pacientes	  con	  SD)	  	  
Discusión	  
Al	  comparar	  nuestros	  datos	  con	  población	  del	  resto	  del	  
mundo	  encontramos	  coherencia	  con	  los	  resultados	  de	  
estudios	  realizados	  en	  Turquía	  donde	  Ayanci	  y	  
colaboradores	  informan	  la	  presencia	  de	  CHD	  en	  el	  71,4%	  de	  
los	  pacientes	  con	  SD	  de	  diferentes	  regiones	  de	  Turquía	  	  y	  un	  
poco	  mayores	  que	  la	  población	  estudiada	  por	  Elmagrapy	  en	  
Libia,	  quien	  	  reportó	  una	  prevalencia	  de	  cardiopaias	  del	  
45%	  en	  los	  1193	  pacientes	  con	  SD	  evaluados;	  por	  su	  parte,	  
Azman,	  en	  Malasia,	  detectó	  una	  prevalencia	  de	  49%	  en	  71	  
pacientes	  evaluados	  	  
Discusión	  
Al	  evaluar	  los	  defectos	  cardiacos	  en	  asilados	  y	  asociados,	  
nuestros	  resultados	  presentan	  una	  proporción	  muy	  similar	  
entre	  ellos,	  diferente	  a	  lo	  reportado	  por	  otros	  autores,	  
cuyos	  resultados	  presentan	  una	  mayor	  proporción	  de	  
defectos	  aislados,	  aunque	  al	  establecer	  el	  Jpo	  de	  defecto	  
asilado	  más	  frecuente,	  existen	  importantes	  diferencias.	  	  
La	  cardiopaia	  asilada	  más	  reportada	  por	  De	  Rubens	  y	  
Elmagrapy	  es	  la	  CIA,	  para	  Khan	  la	  proporción	  entre	  CIV,	  DAP	  
y	  CAV	  es	  muy	  similar,	  y	  Vida	  et	  al	  en	  Guatemala,	  
idenJﬁcaron	  al	  	  DAP	  como	  el	  defecto	  cardiaco	  aislado	  más	  
frecuente	  con	  un	  28%,	  resultado	  muy	  similar	  al	  de	  nuestro	  
estudio,	  donde	  el	  DAP	  también	  fue	  el	  defecto	  más	  frecuente	  
con	  un	  26,2%.	  
Discusión	  
Con	  relación	  a	  los	  defectos	  cardiacos	  múlJples,	  la	  literatura	  
reporta	  a	  la	  comunicación	  auriculo	  ventricular	  (canal	  AV)	  
como	  la	  cardiopaia	  más	  frecuente	  en	  los	  pacientes	  con	  SD,	  
sin	  embargo	  nuestros	  resultados	  mostraron	  un	  
comportamiento	  diferente	  y	  su	  prevalencia	  solo	  fue	  cercana	  
al	  5%.	  Nuestra	  serie	  detecto	  a	  la	  CIA	  +	  CIV	  como	  el	  defecto	  
múlJple	  más	  frecuente,	  de	  forma	  muy	  similar	  a	  lo	  
reportado	  en	  Libia	  por	  Elmagrapy;	  por	  su	  parte,	  De	  Rubens	  
en	  México,	  documento	  a	  la	  CIA	  +	  DAP	  como	  el	  defecto	  
múlJple	  más	  frecuente,	  y	  Vida	  et	  al	  en	  Guatemala,	  la	  CIV	  +	  
DAP.	  La	  tabla	  6	  presenta	  los	  resultados	  comparaJvos	  de	  los	  
diferentes	  estudios	  mencionados,	  con	  los	  resultados	  
obtenidos	  por	  nuestro	  estudio.	  
Discusión	  
Al	  realizar	  el	  análisis	  de	  correspondencias	  entre	  presencia	  o	  
no	  de	  cardiopaia,	  Jpo	  de	  la	  misma	  y	  variables	  de	  interés	  
como	  edad	  materna	  y	  paterna,	  estrato	  socioeconómico,	  
género	  y	  resultado	  del	  carioJpo,	  no	  se	  idenJﬁcó	  ninguna	  
relación	  de	  asociación	  que	  permiJera	  establecer	  que	  alguno	  
de	  estos	  factores	  inﬂuye	  en	  que	  se	  presente	  la	  cardiopaia,	  
así	  como	  un	  determinado	  Jpo	  de	  la	  misma,	  lo	  cual	  permite	  
establecer	  que	  dichos	  factores	  	  se	  comportan	  de	  la	  misma	  
manera	  en	  los	  pacientes	  con	  SD	  que	  presentan	  cardiopaia	  y	  
en	  aquellos	  sin	  cardiopaia.	  
Discusión	  
Los	  datos	  obtenidos	  en	  el	  presente	  estudio	  corresponden	  al	  
comportamiento	  de	  un	  grupo	  poblacional	  parJcular	  de	  una	  
insJtución	  especializada	  en	  el	  proceso	  de	  intervención	  
integral	  para	  pacientes	  con	  Síndrome	  de	  Down	  en	  la	  ciudad	  
de	  Bogotá.	  	  
No	  se	  puede	  hacer	  una	  extrapolación	  directa	  de	  los	  mismos	  
a	  la	  población	  colombiana	  	  
Se	  genero	  un	  aporte	  para	  idenJﬁcar	  las	  tendencias	  del	  
comportamiento	  de	  las	  cardiopaias	  congénitas	  en	  
pacientes	  Colombianos	  con	  SD,	  ya	  que	  a	  pesar	  de	  ser	  la	  
cromosomopaia	  más	  frecuente,	  el	  conocimiento	  de	  su	  
epidemiología	  y	  sus	  condiciones	  asociadas,	  es	  muy	  limitado	  
en	  nuestro	  país	  	  
Discusión	  
• No	  se	  idenJﬁco	  asociación	  entre	  factores	  como	  edades	  
paternas,	  sexo	  de	  infante,	  estrato	  socieconómico	  u	  otros	  
factores	  de	  riesgo,	  con	  la	  aparición	  de	  determinados	  
defectos	  cardiacos	  congénitos.	  
Conclusiones	  
En	  nuestra	  población	  se	  encontró	  una	  frecuencia	  alta	  de	  
65.6%,	  comparable	  con	  la	  literatura,	  pero	  con	  unas	  
malformaciones	  aisladas	  diferentes	  a	  las	  descritas,	  por	  lo	  
que	  se	  requiere	  un	  estudio	  con	  mayor	  numero	  de	  muestra	  y	  
de	  caracterísJcas	  mulJcéntricas.	  
Conclusiones	  
Se	  requiere	  desarrollar	  estudios	  complementarios	  a	  nivel	  de	  
centros	  hospitalarios,	  que	  permitan	  idenJﬁcar	  el	  
comportamiento	  temprano	  de	  las	  cardiopaias	  congénitas	  
que	  presentan	  desenlace	  mortal,	  asi	  como	  evaluar	  el	  
impacto	  de	  las	  intervenciones	  realizadas	  en	  los	  pacientes	  
con	  cardiopaia	  congénita	  y	  síndrome	  de	  Down	  .	  
